Atrophie maculaire extensive, drusen, pseudodrusen et 
degenerescence pavimenteuse 

Dr Bernard PUECH bpuech@nordnet fr 

Service d'Exploration de la Vision et Neuro-Ophtalmologie 

Hopital Roger Salengro. 

LILLE FRANCE 

MIM NUMBER OMIM: Non attribue. 
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Extensive Macular Atrophy with Pseudodrusen-like appearance, EMAP. 




Fig. 1 : Homme de 59 ans avec maculopathie bilaterale, baisse de vision depuis 6 ans. 1/20 ODG. Pas 
d'antecedents familiaux. Atrophie geographique maculaire, drusen reticulees et degenerescence pavimenteuse ou 
« paving-stone » peripherique. 

Generalities: Dystrophic retinienne tardive avec maculopathie severe decrite pour la premiere 
fois en 2009 (4). L 'affection commence insidieusement en fin de quatrieme decade avec 
baisse d'acuite visuelle de loin, photophobie, gene a l'adaptation a Pobscurite et trouble de la 
vision des couleurs elle evolue en quelques annees vers une atrophie maculaire 
chorioretinienne etendue et une perte de l'acuite visuelle centrale. 
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Fig. 2 : Patiente de 52 ans en 2000, vient pour baisse d'acuite visuelle progressive avec gene nocturne. L'acuite 
visuelle est encore de 8/10 a droite et 7/10 a gauche. Migrations pigmentaires perimaculaires precurseurs de 
drusen, quelque drusen miliaires a peine visibles en temporal de la macula pseudodrusen du pole posterieur et 
lesions peripheriques deja presentes. Angiographie en figure 5. Epreuves fonctionnelles en figure 6. En 2007, 
l'acuite est de 1/20 ODG et l'atrophie areolaire s'est constitute fig. 10. 

L'affection est probablement autosomique recessive mais l'affection etant tres tardive les 
differentes enquetes genetiques n'ont pas permis d'ecarter formellement une transmission 
autosomique dominante a penetrance et expression variable. L'incidence est egalement 
difficile a estimer puisque la maladie est souvent non diagnostiquee et confondue aux autres 
atrophies areolaires geographiques liees a l'age. 

2 Aspect clinique : 

La maladie apparait vers la cinquantaine, sa decouverte peut etre faite lors d'un examen 
systematique de la vue mais le plus souvent il s'agit d'un examen secondaire a une baisse 
d'acuite visuelle handicapante. 

Les lesions retiniennes observees comprennent quatre volets : 

- les micro-drusen maculaires 

- l'atrophie areolaire extensive 

- les pseudo drusen du pole posterieur 

- la degenerescence pavimenteuse en peripherie. 

Les lesions maculaires du debut sont constitutes de minuscules ponctuations blanches debordant un 
peu l'aire maculaire et evoquant des tres fins drusen (small hard drusen). Ces fines drusen sont 
associees a un remaniement discret de l'epithelium pigmente maculaire sans atrophie areolaire visible 
(fig 4). Autour de ce remaniement maculaire, la retine du pole posterieur qui apparait depigmented est 
le siege de pseudo-drusen ou druses reticulaires qui peuvent etre soit localisees en plages assez 
restreintes soit etendues a l'ensemble du pole posterieur. II s'agit de multiples taches d'aspect grisatre 
grisatres plus ou moins confluentes (1, 2, 5, 6,7, 12). Ces taches sont particulierement visibles en 
anerythre et en angiographie fluoresceinique ou elles donnent un aspect retinien pommele ou reticule 
(fig. 5). En extreme peripherie, quatrieme volet des lesions retiniennes, de petites plages d'atrophie 
chorioretiniennes plus ou moins confluentes encerclent partiellement la peripherie. Elles evoquent la 
degenerescence pavimenteuse ou trous de Weber et sont communement decrites en « paving-stone » 
(Fig. 1, 2, 4, 6, 7, 8, 12). Puis, tres rapidement, en trois ou quatre ans de petites plages d'atrophie 
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chorioretiniennes apparaissent en para foveolaire; ces plages s'elargissent et englobent la macula puis 
le pole posterieur. 




Fig. 3 : Patiente de 45 ans en 1994. Scotome central relatif et baisse d'acuite visuelle progressive. 6/10 ODG, 
photophobie, gene nocturne et dyschromatopsie. Le pere avait une mauvaise vision secondaire a des problemes 
retiniens dits vasculaires. En 2001 1/20 OD et 1/40 OG. L'ERG est diminue dans ses composantes photopiques 
et scotopiques. En 2008, l'ERG scotopique s'altere, l'onde B2 atteint 55uV ODG alors que l'onde Bl en 
photopique conserve une amplitude de 50lj,V. L'EOG a un rapport de Arden de 172 OD et 185 OG.. 

Au stade d'etat, Patrophie areolaire est large de quatre a cinq diametres papillaires (fig. 1, 3, 
4, 5, 7, 8, 10, 12) et son extension continue fini par englober la papille (fig. 3, 4). Les bords de 
cette atrophie ont un aspect polycyclique d'ou semblent se detacher de petites lesions 
arrondies qui correspondent a 1' extension de la lesion (Fig. 3, 4). 
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Fig. 4 : Patiente de la figure 3. Differents aspects ophtalmoscopique, angiographique et autofluorescence. Une 
rupture de la membrane de Bruch apparue une dizaine d'annee apres le debut de l'affection, traverse la macula 
de part en part des deux cotes, sans neovaisseau visible ni complication hemorragique. 

Les microdrusen maculaires du debut sont autofluorescentes, on les observe sur les bords de 
l'atrophie areolaire maculaire (Fig. 6). L'atrophie areolaire maculaire correspond en 
autofluorescence a une plage d'hypofluorescence plus ou moins etendue centree sur la macula 
et les bords de cette plage sont hyperfluorescents. L'hypofluorescence maculaire va 
s'accentuer au fur et a mesure que l'atrophie chorioretinienne se constitue. En dehors de ces 
lesions centrales, les pseudodrusen du pole posterieur correspondent en autofluorescence a un 
pommele constitue de petites plages hypofluorescentes entourees d'un lisere hyperfluorescent 
(fig. 5, 6). 
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Fig. 5 : Les cliches du haut correspondent au debut de la maladie : Les micro-drusen maculaires et les pseudo- 
drusens en plage sus-maculaire qui donnent l'aspect pommele ou reticule de la retine. L'atrophie 
chorioretinienne plus visible sur le cliche angiographique de droite debute en sus maculaire alors que la vision 
est encore de 7/10eme (patiente de la figure 2). Sur les cliches du bas, 15 ans apres, on observe une atrophie 
areolaire maculaire etendue, les pseudo-drusen sont nettement visibles en angiographie sur Pimage inferieure 
droite et des lesions de « paving stone » en peripheric peuvent etre observees sur la figure 6 qui correspond au 
fond d'oeil de la meme patiente. 

3 Examens complementaires indispensables : 

3.1 Autofluorescence 




Fig. 6: Autofluorescence du pole posterieur chez un homme de 58ans avec EMAP. L'affection a debute a 52 ans, 
Pacuite est de l/40eme pour Poeil droit et l/20eme a gauche. II existe une atrophie areolaire maculaire avec 
berges hyperfluorescentes. On trouve autour de la lesion maculaire un remaniement pommele de la fluorescence 
du pole posterieur en regard des pseudo-drusen (fleches blanches). Les micro drusen poussiereuses (small hart 
drusen)qui precedent habituellement l'atrophie areolaire sont hyperfluorescentes et encore visibles autour de 
l'atrophie (fleches noires). 
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3.2. OCT spectral 

L'amincissement retinien central est evident et les pseudo-drusen autour de la lesion sont non 
discernables. Les differentes couches retiniennes maculaires disparaissent progressivement. 
Lorsque la membrane de Bruch a disparu le signal choro'idien sous jacent est amplifie. Les 
micro-drusen du pole posterieur peuvent observees au stade de debut sont situees au niveau de 
la membrane de Bruch. 

3.3 Angiographic a la fluoresceine et au vert d'indocyanine. L' angiographic fluoresceinique 
montre au tout debut de la maladie un remaniement maculaire diffus et pigmente avec parfois 
un debut d'atrophie chorioretinienne para-foveolaire (fig. 5); puis l'atrophie chorioretinienne 
s'etends a toute la macula et prends un aspect areolaire (fig. 5). Juste apres Pinjection de 
fluoresceine, on note au niveau de l'atrophie chorioretinienne maculaire, aux temps tres 
precoces une zone centrale hypofluorescente, tandis qu'aux temps un peu plus tardifs cette 
meme zone devient hyper fluorescente par effet fenetre, ce qui correspond a une zone ou la 
choriocapillaire a disparu. Autour de la lesion maculaire les pseudo-drusen ne presentent pas 
d'hyperfluorescence fluoresceinique et restent curieusement sombres (Arnold). L'aspect 
angiographique pommele persiste cependant avec impregnation des plages de « fused cluster 
of small hard drusen » (figure 5). 
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Fig. 7. . Patiente des figures 2. II existe un scotome central profond, une dyschromatopsie d'axe bleu-jaune. 
L'ERG plein champ est diminue avec des amplitudes a 50% de la normale. L'EOG est egalement altere. 
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3.4. Examens fonctionnels 

L'alteration de la vision des couleurs est d'axe bleu-jaune mais on d'autres alterations peuvent 
etre observees soit globale sans axe ou beaucoup plus rarement d'axe rouge-vert (fig. 6). 
L'atrophie areolaire donne rapidement un scotome central absolu plus ou moins etendu (de 10 
a 30° de part et d' autre du point de fixation) alors que le champ visuel peripherique est 
respecte, en particulier Pisoptere d'extreme peripheric malgre la degenerescence 
pavimenteuse. 

3.5. Apport de PElectrophysiologie 

L'ERG plein champ peut etre trouve normal au debut mais il est plus souvent diminue en 
scotopique ainsi qu'en photopique et de facon plus ou moins majeure selon le stade de la 
maladie (fig. 4). L'EOG n'est pas specifique il est normal au debut et s'altere avec 
revolution. 




Fig. 8 : Patiente de 48 ans 3/10 OD, 8/10 OG. Forme de debut. II existe deja une diminution de l'entonnoir 
foveolaire, un amincissement, une irregularite de surface et d'epaisseur de la couche formee par les 
photorecepteurs et Pepithelium pigmentaire. 
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Fig. 9 : Patiente de 55 ans, debut de l'affection a 48 ans. OCT avec rupture de la membrane de Bruch, 
amincissement maculaire considerable et signal de la couche choroidienne augmente en regard de l'atrophie 
areolaire. 

L'adaptation a Pobscurite est alteree avec une elevation de la courbe et une disparition du point alpha 
(4). Cette alteration confirme la gene a la vision nocturne ressentie par le patient, mais cette derniere 
est bien moins genante que la veritable nyctalopie. 




Fig. 10: Patiente de la figure 9. La rupture de la membrane de Bruch est plus evidente sur les differents cliches 
d'autofluorescence, et en angiographie a la fluoresceine (cliche bas gauche) ou a l'indocyanine (cliche bas 
droite). 

4. Evolution et pronostic visuel. 

4.1. Le pronostic visuel est sombre, puisque l'atrophie maculaire s'etend progressivement a 
l'ensemble du pole posterieur, jusqu'aux vaisseaux retiniens temporaux, jusqu'a la papille et meme au 
dela. 

4.2 La perte du tissu retinien est responsable d'un large scotome central profond et bilateral de 15° de 
part et d'autre du point de fixation, ce qui se traduit par une cecite legale (acuite situee entre 20/100 et 
20/400). Ce type d'amblyopie echappant a toute reeducation basse vision. 

5. Formes atypiques 

II est possible que l'affection puisse s'exprimer de facon atypique ou plus ou moins precoce ou plus ou 
moins severe. Dans ces cas le diagnostic differentiel avec l'atrophie areolaire des degenerescences 
maculaires seches liees a l'age se fera sur revolution rapide de la maladie et l'etendue des lesions. 

6. Lesions associees: Nous n'avons trouve aucune association d'ordre general. La maladie est souvent 
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associee mais de facon probablement fortuite a une myopie de type moyenne (-0,5 to -5,00). 






Fig. 11 : Patiente de la figure 7. Oeil gauche dechirure de l'EP avec decalage de toutes les couches retiniennes a 
TOCT. 

Les complications neo vasculaires n'ont pas ete observees sur nos patients mais elles apparaissent 
possibles. Sur trois de nos patients nous avons constate des ruptures importantes de la membrane de 
Bruch le plus souvent en plein pole posterieur sans complication neo vasculaire (Fig. 3, 7, 8, 9). 




Fig. 12 : Patiente de la figure 2. L'atrophie areolaire s'est constitute et une rupture lineaire de la membrane de 
Bruch sans complication hemorragique epargne la fovea sur l'oeil droit. 

8. Diagnostic et diagnostic differentiel Le diagnostic est fait sur les quatre criteres principaux, sur 
revolution assez rapide en quelques annees et sur les complications eventuelles des autres atrophies 
areolaires centrales. L'EMAP est facilement distinguee des cone-rod dystrophies par l'absence de 
pigmentation osteoblastique et l'electroretinogramme (7), de la dystrophie pseudo inflammatoire de 
Sorsby par son absence de depots retiniens et de complications neo vasculaires, de la dystrophie de la 
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Caroline du Nord qui est peu evolutive et presente es la premiere enfance (9), de l'atrophie areolaire 
centrale de Sorsby (CACD) qui apres une disparition progressive de 1' epithelium pigmente du pole 
posterieur donne une atropine areolaire arrondie aux bords nets non polycycliques, plus localisee et 
qui evolue sur plusieurs decades (3, 10, 11), de la Late onset macular dystrophie (L-ORD) dont les 
plages atrophiques peripheriques sont plus etendues que le paving-stone et avancent progressivement 
vers le pole posterieur (6, 12) et de l'atrophie geographique liee a l'age qui apparait plus tard et qui est 
souvent associee a un soulevement avec maculaire vitellin. 

Traitement : II n'y a pas de traitement pour cette affection. L'efficacite des complements alimentaires 
n'a pas ete prouvee mais peuvent etre prescrits. 

Conclusion : L'EMAP correspond a une atrophie areolaire maculaire de type geographique associee a 
une mauvaise vision nocturne, aux pseudo-drusen et a une degenerescence peripherique de type 
« paving-stone ». Son evolution severe conduit en quelques annees par un etat de cecite legale. 

Ce qu'il faut retenir pour l'EMAP : 

-L'EMAP est une nouvelle entite maculaire retinienne. 

-II s'agit d'une affection hereditaire autosomique probablement recessive. 

-Elle est assez proche et souvent confondue aux degenerescences maculaires liees a l'age. 

-Elle apparait un peu plus precocement en fin de quatrieme decennie. 

-Son evolution est liee a l'atrophie maculaire et aux ruptures de la membrane de Bruch 

-Elle se termine par la perte de toute activite professionnelle et un etat de cecite legale.. 

-Le locus du gene n'est pas encore localise. 

-II n'y a pas de traitement specifique. 
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